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Bölüm 15

PRENATAL GENETİK HASTALIK  
TARAMA TESTLERİ

Alparslan DENİZ1

 Günümüzde gebe muayenesi annenin gebelikle ilgili değişiklerinin değerlen-
dirilmesi yanında anne karnındaki bebeğinde ayrıntılı olarak değerlendirilmesini 
de içermektedir. Çoğunlukla ailelerin gebelik muayenelerindeki temel beklenti-
leri çocuğun sağlık durumu ve gelişimi ile ilgili bilgi almak haline gelmiştir. Gö-
rüntüleme teknolojilerindeki gelişmeler ve laboratuvar alanındaki gelişmeler do-
ğum hekimlerinin anne karnındaki bebeği ayrıntılı olarak incelemesini mümkün 
kılmıştır. Özellikle son yıllardaki gelişmeler ile artık birçok hastalık bebek anne 
karnında iken tanı konulabilmekte, aile ve sağlık hizmeti sunucularına bebeğin 
geleceği ile ilgili planlama yapma imkanı sunmaktadır.

Mevcut görüntüleme yöntemleri ile embriyo ve fetüs anatomik olarak de-
ğerlendirilebilmekte ve yüksek oranda anatomik patolojiler saptanabilmektedir. 
Görüntüleme yöntemlerindeki en büyük dezavantaj tanı uygulayıcısına göre 
doğruluk oranları çok ciddi oranda değişebilmektedir. Sağlık hizmeti verenler 
ve aileler için anne karnındaki bebeğin muayenesindeki en önemli konulardan 
birisi aneuploidilerin saptanmasıdır. Günümüzde aneuploidili bebeklere anne 
karnında tanı koyabilmek için birçok test geliştirilmiş olmasına rağmen istenilen 
özellikle noninvaziv bir tanı testi bulunmamaktadır. Kullanılmakta olan prenatal 
aneuploidi tanı testleri aşağıda özetlenmiştir.

NONİNVAZİV TESTLER

•	 Fetal Noninvaziv Görüntüleme
•	 Fetal Ultrasonografik Değerlendirme
•	 Magnetik Rezonans Görüntüleme
•	 Röntgenogram
•	 Biyokimyasal Tarama Testleri
•	 Maternal serumda
•	 İkili Tarama Testi
•	 Üçlü Tarama Testi
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nuç vermektedir. CVS işlemine göre daha geç haftalarda uygulanmakta ve kültür 
işlemi nedeniyle daha geç sonuç vermesi dezavantajıdır. Mozaizm oranının çok 
düşük olması ve işlem komplikasyonlarının çok düşük olması avantajlarıdır.

En ciddi komplikasyonu fetal kayıp olup 1/300-500 oranında görülmktedir. 
Enfeksiyon gelişme riski %0.1 gibi çok düşük oranlardadır.

Kordosentez
Genellikle gebeliğin daha geç haftalarında uygulanan, umblikal venden kan 

örneği alınması işlemidir. Umblikal kordun plasentaya yakın veya serbest bir böl-
gesinden yapılabilir. Karyotip tayini amacıyla uygulama nadirdir, ancak CVS ve 
amniosentezde mozaizm saptanırsa uygulanmaktadır. Fetal kayıp oranı CVS ve 
amniosenteze göre daha yüksek olup uygulanan endikasyona göre % 1,4-35 ora-
nında değişmektedir.

Organ ve doku biyopsileri (kas, karaciğer, böbrek vb)
Gebelik sırasınd; ultrasonografi altında fetüsten kas, cilt, böbrek ve karaciğer 

doku örnekleri alınmasıdır. Uygulama alanları muskuler distrofi, mitokondriyal 
myopati ve epidermolisis büllosa gibi o dokuya ait hastalıkların tanısı amacıyla 
olup daha sınırlıdır.

3. Preimplantasyon Genetik Test (İn vitro fertilizasyon 
tedavilerinde)
Preimplantasyon Genetik Tarama: Genellikle ileri anne yaşı, tekrarlayan gebe-

lik kayıpları ve tekrarlayan negatif IVF sonuçları nedeniyle uygulanmaktadır. IVF 
öncesi anöploidi taraması yapılmaktadır.

Preimplantasyon Genetik Tanı: Ebeveynlerde ve ailede bilinen genetik bir has-
talık varlığında genetik açıdan normal embriyoları seçerek transfer etmek ama-
cıyla yapılan genetik testtir. Kistik fibrozis, a-talasemi, hemofili gibi tek gen hasta-
lıkları; X’e bağlı hastalıklar, dengeli translokasyonlar ve ailesel geçişli mutasyonlar 
saptanıp önlenebilmektedir.
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